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Gene aberration profile of tumors of adolescent and young adult females 
（ ＡＹＡ世代女性がんの遺伝子異常プロファイル ） 
 
AYA（Adolescent and young adult、15歳～39歳）世代の悪性腫瘍の予後は未だ改善が
乏しいのが現状であり、腫瘍進展の原因、治療標的や予防につながる遺伝子変異の追求は緊
急の課題である。私たちは変異シグネチャー（変異的特徴）や治療標的になり得る遺伝子変
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乳癌、卵巣癌、子宮癌の計 76 症例を対象に全エクソンおよび RNA シークエンシングにより分子生
物学的検討を行った基礎研究報告である。論文では胚細胞系列変異の検討では乳癌患者（4.2%）
と卵巣癌患者(5.3%)に BRCA2 変異を認め、変異シグネチャー解析では APOBEC ファミリーの活性
化が悪性化に関与してることが示された。また、AYA 世代の乳癌（50%）、卵巣癌（77%）、子宮癌（83%）
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